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MUC TIEU

Bai nay nham dwa ra nhirng diém chinh vé chan doan va diéu tri cac hdi chirng than kinh-da qua viéc phat trién:
e M6t qui trinh dé& danh gia cac d4u hiéu cta nhiéu hoi chirng
e Mot khung dé chan doan phan biét cac hoi chirng
e Huéng dan diéu tri cAc hdi chirng

MUC TIEU HOC TAP

Sau khi két thic cac bai gidng va tai liéu doc, sinh vién c6 thé:

1. Hiéu dwoc sy da dang cla biéu hién cta cac hoi chirng than kinh-da

2. Banh gia dung ban chét phirc tap clia nguyén nhan clia cac hdi chirng than kinh-da
3. Phét trién mot ké& hoach danh gia 1am sang cac hoi chirng nay

4. Hiéu dwoc cac lwa chon diéu tri sén co
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Céc héi chdng than kinh-da

THONG TIN CO’ SO |

Bai nay xem xét mot nhém cac hoi chirng da hé théng doc 1ap, dac truwng béng nhiéu khéi u hodc cac tén thwong dang u
trong d6 mot s co thé &c tinh.
Céc hoi chirng nay déi khi dwoc goi 1a phakomatosis (hdi chirng than kinh-da), tir chi¥ Hi lap phacos nghta |a vét ho&c
thau kinh.
Chung c6 thé xuét hién & cac co quan khac nhau ctia co thé va cé cac didc diém dic trung & mat.
Céc loai chinh cta hdi chirng than kinh-da la:

e Bénh u xo than kinh typ 1 (bénh von Recklinghausen) va typ 2 (u xo' than kinh trung wong)

e Bénh xo clrng cl

e Hoi chirng Von-Hippel-Lindau

e HO&i chirng Sturge-Weber

e Hoi chirng Wyburn-Mason

Céc hoi chirng khac gdm:
e MAét diéu hoa gidn mach
e Bénh nhiém séic t6 ddm dé (incontinentia pigmenti)
e Hoi chirng Gorlin (con goi la hoi chirng ung thu té bao day dang bét)

| CAC DAC DIEM CHINH O’ MAT

Cac dac diém chinh & mat gém:
e Nhirng tdn thwong & véng mac hodc mang bd dao dic trung
e Nhirng ton thwong & héc mét
e Nhirng tdn thwong & phan phu can

| CAC PAC PIEM TOAN THAN

e Nhirng tén thwong da dac trwng trong nhiéu hoi chirng
e Nhirng tdn thwong than kinh trung wong d&c trwng trong tat ca cac hoi chirng nay

BENH U XO' THAN KINH |

Bénh u xo than kinh 1a hoi chirng than kinh-da thuwdng gép nhat.
Bénh dwgc chia thanh 2 dang riéng biét:
e Uxo than kinhtyp 1
0 Thwong gap hon
0 1/3500-4000 ngu i
e U xo than kinh typ 2
0 Khéng qua 1/40.000-50.000 ngu&i

Ti lé bénh & nam va ni¥ bang nhau va khéng cé sw chénh léch vé gidi tinh & ca 2 typ.

Nhiéu d&c diém khong xuét hién trwédc tudi trwdng thanh. Mac do thay dbi gitra cac bénh nhan, va trong moét sb trudng
hop, bénh c6 thé khong dwoc phat hién do khong cé cac déu hiéu.

Gen u xo than kinh typ 1 ndm & nhiém sac thé 17q11 trong khi gen u xo than kinh typ 2 ndm & nhiém sac thé 22q12.
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. ) Céc héi ching than kinh-da
San pham gen cla u xo than kinh typ 1, protein clia twong bao (neurofibromin), dwoc cho la c6 chirc nang nhw la yéu t6
e ché khéi u hodc yéu té diéu chinh sy téng trwdng am. Neurofibromin binh thwdng (e ché sw phat trién té bao (qua con
dwong Ras) va sy vadng mat hodc gidm biéu hién cta n6 c6 thé dan dén ting trwéng té bao manh hon.

BENH U XO THAN KINH TYP 1

Dé chan doan u xo than kinh typ 1 bénh nhan phai cé = 2 diu hiéu sau:
e =6 vétcaphe sira
o M®éivét phai = 1,5cm & tudi sau day thi
o M®&i vét phai 0.5cm & tudi trwdc day thi
e =2 uxo than kinh b4t ké& loai nao hodc = 1 u xo than kinh dang dam rbi
e Véttan nhang & nach hodc ben
e U than kinh dém cua thj than kinh
e >2nbt Lisch cia mbng mét
e Ton thwong xwong dac biét (thi du loan sén xwong buém, loan san cac xwong dai)
e MOt ngudi rudt thit thé hé mot c6 u xo than kinh typ 1

CAC DAU HIEU TOAN THAN CUA U XO THAN KINH TYP 1

Céc d4u hiéu cta u xo than kinh typ 1 gém:
e Cacundiso
o Thwdng la u mang n&o, u than kinh dém
e DAu hiéu & da
o CAc vét ca phé siva
= Kich thuwéc va sé lwong tdng & tudi nhé
o Véttan nhang & nach hoadc ben
o U xo than kinh & da
= Doc theo duwdng di ctia than kinh ngoai vi hodc than kinh tw dong
= Riéng r&/nhd, dang nét, dang dam réi téa lan
= Tham nhiém sau
= Xuét hién & tudi day thi; nhirng nét mém, c6 cudng: u xo than kinh hodc u té bao Schwann
= Sé lwong tang 1én trong di, thwdng phan bé rong
0 Céac nbt nhd, mém, dang polyp, mau da dén mau hdng dac trwng cho u xo than kinh typ 1. Lam test “tao
khuyét 40" c6 thé 16m xudng (gidng nhw khuyét 4o) khi &n nhe tay va 16i tré lai khi bé tay &n ra
e Loan san va bién dbi xuwong
o bDauhoito
o0 Loan san sg mat (xwong bwédm)
o0 Cotséng (thi du veo cot séng)
e U xo than kinh mi
o Dang nét
= C6 thé gay ra sup mi co hoc
o Dang dam réi
*  Co6 thé kém theo glocom
e Tbn thwong bd xwong
o Teo nra mat
o DAu hoi to ra, nhung it gép
o Ngoai ra veo cot séng, ngudi lin, méng cac xwong dai
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Céac héi chung than kinh-da

CAC DAU HIEU & MAT CUA U XO THAN KINH TYP 1

N6t Lisch (hamartoma mdng méat)

- Rétthudng gap

= T6i khoang 95% sb bénh nhan co6 cac nét nay

— C6 thé thay & Itva tudi 20 hodc 30

- Trong me& hodc c6 séc td

— Kich thwée nhé (dwdng kinh < 3 mm)

- Théy khi kham dén khe
U than kinh dém cla thj than kinh

- T6&i 15% s6 bénh nhan c6 u than kinh dém
1 mat hodc 2 mét
Lanh tinh ("dang hamartoma")

— U thuc sv

- Khoang 50% u than kinh d&m cua thi than kinh & tré em c6 kém theo u xo' than kinh typ 1
Tén thwong day mét

o No-vi hdc mac

= Thwéng cé nhiéu va & 2 mét

o U té bao hinh sao ctia véng mac hiém gap
Lén mang bd dao bam sinh

o Hiém gap

o Néu co thi cé thé kém theo bénh glécom
U xo than kinh cda mi

GLOCOM VA U XO THAN KINH TYP 1

Gldcom c6 thé kém theo u xo' than kinh typ 1 & nhirng bénh nhan tré em. N6 cling lién quan v&i u xo than kinh cta mi ép
lén nhan cau, mac du khéng thueng gap. Néu c6 thi & mot mat va bam sinh.
O tré em, sy xuét hién glécom cé thé bao gébm cac qua trinh sau:

=

akrown

Tham nhiém géc tién phong do u xo than kinh

Goéc déng goc thr phéat do thé mi va hdc mac day 1én do u xo than kinh
Lén mang bo dao va ndi md hoéa goc tién phong

Xo mach héa dan dén déng goc do dinh va xuét hién glécém tan mach
Céc di thwerng géc bam sinh, thi du loan sén phan truéc

CAC NANG & CUC CUA MONG MAT; CAC U MONG MAT & THE MI (LANH TINH & AC TiNH)

Chan doan phan biét gém cac nét méng mat néi chung, cac bién dbi séc td méng mét khac va ca u lanh tinh va u ac tinh
ctia méng mét va thé mi.
Can xem xét nhiéu bénh khac nhau, chang han:

Céc nbt va cuc lanh tinh
0 Gén v&i cac hdi chirng/bénh toan than
0 Can phan biét not Koeppe va ndt Bussaca

Nang
o Nhu mé ho&c biéu md
Méng mat

o No-vi, u héc t6 bao, u hic td
o Véttan nhang: nhé hon vét bét, séc td trén mat méng mat, khdng gay bién dang dong to
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Céc héi chung than kinh-da
o Vét Bruschfield: cac tdn thwong nhat mau & nhu mé ving chu vi, thwéng & bénh nhan c6 hdi chirng
Down
o Nhirng nét dang ndm va trén méng mét: cac tbn thwong nhé min, hiém gap nhung thay & nhirng bénh
nhan nhiém sac t& mét bAm sinh, di thwéng Axenfeld va Peter, & 1 mat
Cac u méng mét khac
o U co tron, u mach, di c&n tlr c4c vi tri khac (dién hinh la ung thw biéu mé va hodc phdi)

CAC TON THUONG NOI NHAN CUA U XO THAN KINH TYP 1

B&t hac mac
o Thwdng gap
0 Cbthé c6 nhiéu va & 2 bén
U té bao hinh sao cla véng mac
o Hiém gap
0 Gibng nhw u & bénh xo clrng cl

BENH U XO THAN KINH TYP 2

Nhirng ngudi c6 cac dac diém lam sang dudi day can phai nghi dén chan doan u xo than kinh typ 2:

e U than kinh thinh giac 2 bén (hau hét 1a u t& bao Schwann (& quanh thj than kinh))
o Giam thinh gi4c, U tai ho&c mat thing bang
o Tranh nham vé&i “bénh u Schwann” 1a mét thue thé riéng biét, khong cé ton thwong tién dinh
e Ngudi rudt thit thé hé 1 c6 u xo than kinh typ 2, u than kinh thinh gidc mot bén cong véi bat ki 2 tdn thuwong
nao trong sb dwdi day:
o U mang ndo
U than kinh dém
U té bao Schwann
Puc thé thay tinh xuét hién sém
Hamartoma két hop clia véng mac/biéu mo séc td

OO0 O0Oo

Cac dic diém & mat:

Duc thé thay tinh truwéc 30 tudi
o Ré&tthuwong gap
Tén thwong day mat
o Thuwong thdy hamartoma két hop ciia biéu mo sac té/véng mac
o Mang trwéc véng mac quanh trung tdm hoang diém
Céc rbi loan van nhan
o Gap & khoang 10% cac treong hop
Céac bénh khac gébm: U than kinh dém cda thij than kinh, u mang n&o bao thj than kinh

KET QUA VA DIEN BIEN CUA BENH U XO' THAN KINH

Tudi tho gidm gidm r6 rét & nhirng bénh nhan u xo than kinh typ 1 hodc typ 2.
Céac nguyén nhan chinh cta chét sém & bénh nhan u xo than kinh typ 1:

Bién chirng clia tang huyét ap
Sw phét trién cdia u noi so lanh tinh
Bénh phan sau nhan cau, Chwong 12-5
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Céc héi chung than kinh-da
e M6t sO loai ung thw, bao gom sacoém xo than kinh, cac sacom khéac, bénh bach cau, va u lymphd, thwéng gap
hon & bénh nhan u xo than kinh typ 1

Nguyén nhan chinh caa chét sém & bénh nhan u xo than kinh typ 2:
e Nguyén nhan chinh la do sy phét trién ctia u & than kinh trung wong

MU moét hodc 2 mét xay ra & mot s6 ngudi bi u xo than kinh typ 1 hodc typ 2. Anh hwéng thi lwc thweng do u than kinh dém
cuia thi than kinh ho&c giao thoa thi (nhat Ia u xo' than kinh typ 1) hodc dai khi lién quan dén sy phat trién noi so ctia u té
bao schwann & tién dinh (u xo than kinh typ 2).

U THAN KINH PEM CUA THI THAN KINH

U than kinh dém cla thi than kinh la mét u cia bao than kinh. Bénh xuét hién tir thi than kinh, giao thoa ho&c thj than
kinh. N6 dwoc thay & tudi nhé va la mét u lanh tinh phat trién cham.
U than kinh dém chiém khoang 70% téng sé cac u bao thj than kinh.
e Khoang 30% sb bénh nhan u than kinh d&m cua thj than kinh cé u xo' than kinh typ 1
o Néu & 2 mét thi d&c trwng cho u xo than kinh typ 1
0 Co6 & 15% cac trwdng hop u xo than kinh typ 1
e Biéu hién bang I6i mat, gidm thij lwc, teo thj than kinh
e U té bao hinh sao, cht yéu & tré em (tudi trung binh Ia 8 tudi).
e Khdng c6 sy chénh léch vé gidi tinh
e Anh hudng thij than kinh don déc trong 28% céac trudng hop
0 72% & giao thoa thj giac, trong sé nay 43% & giao thoa va nio gitra
e Bénh u xo than kinh cac tdn thuwong c6 thé & 2 mét

Dau hiéu:

e Thudng kém theo u xo than kinh typ 1

e Xuét hién & khoang 10 tudi véi gidm thi lwc dan

e Sup mitang dan

e Teo thi than kinh

e Phu va ldi mat
Triéu chipng:

e Thilwc gidam cham

e Sau giai doan gidm ban dau, thi lwc van 6n dinh & 80% sb bénh nhan

e Céc d4u hiéu vung duwéi dbi c6 thé gap trong 22% cac trwdng hop
Diéu tri

e Chitheo dbi néu u khéng phat trién, thi lwc tét va thAm mi tét

e Xatri néu c6 lan rong noi so

e Cét bo: két qua thi lyc va thAdm mi déu khong tét
X i

e Thilwc 6n dinh va u khéng phat trién: chi can theo dbi

e Thilwc gidm dan va u to ra trén phim chup cét I&p thi cAn phau thuat
Ph&u thuat

e M& thanh ngoai hdc mét hodc mé so
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Cac héi ching than kinh-da

BENH XO' CI’PNG CU (BENH BOURNVILLE)

Bénh xo cirng cl [& mot bénh di truyén da hé théng hiém gap gay ra nhirng ci khong &c tinh phét trién & ndo va & cac co
quan khac nhw than, tim, mét, phdi va da.
La mot bénh di truyén troi (cac gen TSC1 va TSC2),
Hamartoma c6 & nhiéu co’ quan ti tt c& cac I&p té bao mam nguyén thdy. Khodng 60% sb truéng hop 1a tan phat.
Dau hiéu & da
e Nhirng tdn thwong da dang kim tuyén, vét ca phé stra
e Day da, cAc mang xo
e Céc vét gidm séac tb trén da

Dau hiéu than kinh

e Cé&c nbt té bao hinh sao

e Hamartoma
U té bao hinh sao té bao khéng 16
e Cac u nditang

Dau hiéu & mat

¢ U té bao hinh sao

e Giam s&c t6 méng mét loang 16
Khuyét méng mét khéng dién hinh
Hamartoma véng mac & 50% sb bénh nhan

HOI CHPNG VON HIPPEL-LINDAU |

Cac dau hiéu 1am sang dé phan biét bénh von Hippel-Lindau la sy xuét hién cac u nguyén bao mach clia véng mac va than
kinh trung wong, u té bao wa crém (u than kinh néi tiét), nhiéu nang & tuy va than, va tdng nguy co chuyén dang 4c tinh
ctia nang than thanh ung thw biéu mé.
La mét bénh di truyén troi do dot bién ctia nhiém sic thé 3p25-p24.
U nguyén bao mach cta than kinh trung wong (tiéu nao, tdy séng, hanh ndo, cau néo) cé & khoang 25% sb bénh nhan c6
u vdng mac.

e U té bao wa crom (u tuyén thwong than, hiém g&p)

e Céc u tiét catecholamine

e Ung thu biéu m6 té bao than, ung thw biéu mé té bao tiéu dao tuy

e CA&c nang (than, budng tring, tinh hoan, phdi, gan, tuy)

e Bénhtang hdng ciu

Chuyén di bac si dé:
e Kham véng mac
o U mao mach véng mac
» U de doa thi lwc & 50% sb bénh nhan
*  C6 thé nhiéu u va & 2 mat
= Kém theo c4c mach mau nuéi gidn va ngoan ngoéo
e Kham toan than va than kinh
e Soi day mét
e Sjéu am than, v.v.

Can kham nhirng ngwdi rudt thit vi day 1a bénh di truyén troi.
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Cac héi ching than kinh-da
HOI CHPNG STURGE-WEBER |

Day 1a mét hoi chirng than kinh-da bam sinh, don phat, cé biéu hién & mat, mét va mang ndo mém. Dac diém chinh cta
héi chirng la mét hamartoma mach mau.
Céc dau hiéu toan than
e Vétruwou vang & mat
o Lanréng & vung cta cac nhanh than kinh sé V
o Bam sinh, khong tréng ra khi 4n vao
e U mach mang ndo mém thuy dinh ho&c thily chdm
o Can chup cétlop
o CAc bién chirng gdm co giat va ban manh
DAu hiéu & mat:
e T&ng nguy co glécdm cling bén néu anh hwéng dén nhanh mat va nhanh ham trén cia than kinh sé vV
e U mach thwong cling mac
e Mbng mét dj séc
e U mach hac mac tda lan
0 Thuwong cé nhirng bénh nhan hdi chirng Sturge-Weber
0 Co6thé dé bd sét
= So v&i méat binh thuwdng
o Day téa lan, rd nhat & cwc sau

Cac dac diém & mat:
e Lbi mat trau & khodng 60% céc trweng hop
e CO6 thé kém theo u mach thwong ciing mac
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